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Genetica. —■ Controllo del genotipo fetale su l fenotipo  PGM, 
placentarer). Nota di P aola  L u c a r e l l i , R icciotti P a l m a r in o , 
F u l v ia  G l o r ia , P aola  I a n n e t t i  e U go R u b e r t o , presentata ^  
dal Socio G. M o n t a l e n t i .

Sum m ary . — Control o f fetal genotype on the placental PGM i phenotype.
Sim ultaneous analysis of PG M i phenotype on placental tissue and on red cells from 

newborn babies and their mothers has shown that the electrophoretic phenotype of placental 
PG M i is under the control of fetal genotype only.

La fosfoglucomutasi (PGM) è un enzim a largam ente diffuso nei tessuti 
e svolge un ruolo im portante nel metabolismo dei carboidrati. E  una fosfo- 
transferasi che catalizza il trasferim ento di un gruppo fosforico tra  le posi­
zioni i e 6 del glucosio.

M ediante elettroforesi su gel d ’amido sono stati individuati nell’uomo 
tre gruppi di isozimi con attiv ità fosfoglucomutasica la cui sintesi è control­
lata da tre loci autosomici distinti e non strettam ente associati, indicati come 
PGM i , PGM2 e PGM3 [1, 2, 3]. Il locus PGM i presenta due alleli comuni: 
PGM} e PGM i oltre ad un certo num ero di alleli rari (almeno 8); corrispon­
dentem ente sono individuabili nelle varie popolazioni um ane tre fenotipi 
comuni di cui 2 con genotipo omozigote PGMÎ PGM} e PGM i PGM i ed uno 
con genotipo eterozigote PGM} PGM i. Le frequenze geniche per questo locus 
non variano molto nelle popolazioni studiate ed è sem pre l’allele PGM} quello 
a frequenza maggiore. L ’unica eccezione è d ata  dagli Ebrei A bbaniti che 
presentano una frequenza del PGM ! di 0.570 [4]. Il locus PGM2 si presenta 
m onbmorfo in tu tte  le popolazioni bianche fino ad oggi esaminate: sono state 
descritte alcune varianti dovute ad una serie di alleli a frequenza estrem a­
m ente bassa. Nelle popolazioni negre è stato descritto, accanto al fenotipo 
comune, un fenotipo dovuto probabilm ente ad una condizione di eterozigosi 
tra  l’aìlele PGM2 ed un allele denom inato PGM 2tkmson [2] che in alcune 
popolazioni africane raggiunge frequenze dello 0 .025. Inoltre, recentem ente, 
S antachiara et al. [5] hanno individuato nei Pigmei Babinga un altro allele 
indicato come PGMÌjys che presenta una frequenza dello 0 .07. La PGM3 pre­
senta nelle popolazioni fino ad oggi studiate polimorfismo elettroforetico con 
tre  fenotipi comuni. Il quadro elettroforetico di questi fenotipi e le relative 
frequenze nella popolazione generale suggeriscono anche per questo locus (*) (**)

(*) Centro di Genetica Evoluzionistica ^del CNR (Istituto di Genetica della Facoltà 
di Scienze) e Clinica Pediatrica dell’U niversità di Roma.

(**) Nella seduta del 9 dicembre 1972.
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l’ipotesi diallelica. I due alleli sono indicati come PGM3 e PG M j ed i tre 
fenotipi che questi determ inano, benché presenti in tu tte  le popolazioni stu ­
diate, m ostrano frequenze abbastanza differenti.

Le indagini elettroforetiche riguardanti i prodotti enzimatici dei loci 
PGMi e PGM2 vengono di solito eseguite utilizzando emolisati di globuli 
rossi m entre con questo stesso m ateriale, a causa della scarsa a ttiv ità  della 
frazione PGM3 (circa 1-4 % dell’attiv ità  PGM totale) [6] non si individua 
il gruppo degli isozimi controllati da questo locus. La PGM3 deve perciò 
essere studiata su estratti di tessuto e la placenta è il tessuto correntem ente 
utilizzato per indagini popolazionistiche. Per m otivi pratici sarebbe utile 
poter determ inare nello stesso estratto  placentare anche il fenotipo della PGMi 
e della PGM2. Q uest’organo è tu ttav ia  form ato di tessuti in parte di origine 
m aterna e in parte  di origine fetale e di conseguenza i fenotipi delle fra­
zioni PGMi e PGM2 che si individuano con l ’elettroforesi dell’om ogenato 
potrebbero essere determ inati dal genotipo m aterno, da quello fetale o dal 
contributo di ambedue.

H arris in un precedente lavoro aveva m arginalm ente affrontato il p ro­
blem a notando in un certo num ero di casi che il fenotipo placentare della 
frazione PGM i era sem pre concordante con quello ottenuto con i globuli 
rossi del feto, m entre alcune volte il quadro elettroforetico dei globuli rossi 
della m adre era diverso. Sebbene questi dati m ostrassero che il genotipo 
fetale contribuiva alla determ inazione del fenotipo PGM i placentare, non 
escludevano tu ttav ia  il contributo del genotipo m aterno.

In  questa N ota noi dim ostriam o che il fenotipo elettroforetico della 
PGMi placentare è controllato dal genotipo fetale e solo da questo.

Materiali e metodi

Sono state esam inate 50 placente ed i sangui dei neonati e delle m adri: 
il fenotipo elettroforetico della PGM i è stato determ inato con il metodo di 
H opkinson ed H arris [3].

R isultati e discussione

Nella T abella I sono riportati i risultati ottenuti. Come si può vedere, 
il fenotipo placentare della fosfoglucomutasi controllata dal locus 1 coincide 
sempre con quello del globulo rosso del bam bino e non sem pre con quello 
del globulo rosso della m adre. Il nostro campione include dieci coppie il 
cui esame perm ette di escludere che il fenotipo placentare possa essere 
determ inato dalla sovrapposizione dei fenotipi fetale e m aterno. Queste sono 
le coppie m adre eterozigote (fenotipo PGM i 2-1) e figlio omozigote (feno­
tipi i e 2): poiché anche in questi casi il fenotipo placentare è sem pre
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Tabella I

Globuli rossi madri Globuli rossi fig l i Placente

F e n o tip o N . o sserv azio n i F e n o tip o N . o sservazion i F  en o tip o N . o sse rv az io n i

I 21 i 12 i 12

2-1 9 2-1
1

9

2-1 22 i 6
1

i 6

2-1 12 2-1 12

2 4 2 4

2 7 2-1 4 2-1 4

2 3 2 3

coincidente con quello dei globuli rossi del feto si può concludere che il 
quadro elettroforetico placentare della PGM i è determ inato dal genotipo fetale 
e solo da questo.
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